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PRENATAL GENETIK HASTALIK
TARAMA TESTLERI

Alparslan DENiZ!

Giiniimiizde gebe muayenesi annenin gebelikle ilgili degisiklerinin degerlen-
dirilmesi yaninda anne karnindaki bebeginde ayrintili olarak degerlendirilmesini
de igermektedir. Cogunlukla ailelerin gebelik muayenelerindeki temel beklenti-
leri gocugun saglik durumu ve gelisimi ile ilgili bilgi almak haline gelmistir. Go-
riintiileme teknolojilerindeki gelismeler ve laboratuvar alanindaki gelismeler do-
gum hekimlerinin anne karnindaki bebegi ayrintil1 olarak incelemesini miimkiin
kilmistir. Ozellikle son yillardaki gelismeler ile artik bir¢ok hastalik bebek anne
karninda iken tani konulabilmekte, aile ve saglik hizmeti sunucularina bebegin
gelecegi ile ilgili planlama yapma imkani sunmaktadir.

Mevcut goriintilleme yontemleri ile embriyo ve fetlis anatomik olarak de-
gerlendirilebilmekte ve yiiksek oranda anatomik patolojiler saptanabilmektedir.
Goriintiileme yontemlerindeki en biiyiik dezavantaj tani uygulayicisina gore
dogruluk oranlar1 ¢ok ciddi oranda degisebilmektedir. Saglik hizmeti verenler
ve aileler i¢in anne karnindaki bebegin muayenesindeki en 6nemli konulardan
birisi aneuploidilerin saptanmasidir. Glinimiizde aneuploidili bebeklere anne
karninda tani koyabilmek i¢in bir¢ok test gelistirilmis olmasina ragmen istenilen
ozellikle noninvaziv bir tani testi bulunmamaktadir. Kullanilmakta olan prenatal
aneuploidi tani testleri asagida 6zetlenmistir.

NONINVAZIiV TESTLER

o Fetal Noninvaziv Goriintiileme

Fetal Ultrasonografik Degerlendirme
o Magnetik Rezonans Goriintiileme

e Rontgenogram

+ Biyokimyasal Tarama Testleri

« Maternal serumda

o Ikili Tarama Testi

o  Uglii Tarama Testi
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nug vermektedir. CVS islemine gore daha ge¢ haftalarda uygulanmakta ve kiltiir
islemi nedeniyle daha ge¢ sonug vermesi dezavantajidir. Mozaizm oraninin ¢ok
diisiik olmast ve islem komplikasyonlarinin ¢ok diisiik olmasi avantajlaridir.

En ciddi komplikasyonu fetal kayip olup 1/300-500 oraninda goriilmktedir.
Enfeksiyon gelisme riski %0.1 gibi ¢cok diisiik oranlardadir.

Kordosentez

Genellikle gebeligin daha ge¢ haftalarinda uygulanan, umblikal venden kan
ornegi alinmasi islemidir. Umblikal kordun plasentaya yakin veya serbest bir bol-
gesinden yapilabilir. Karyotip tayini amaciyla uygulama nadirdir, ancak CVS ve
amniosentezde mozaizm saptanirsa uygulanmaktadir. Fetal kayip oran1 CVS ve
amniosenteze gore daha yiiksek olup uygulanan endikasyona gore % 1,4-35 ora-
ninda degismektedir.

Organ ve doku biyopsileri (kas, karaciger, bébrek vb)

Gebelik sirasind; ultrasonografi altinda fetiisten kas, cilt, bobrek ve karaciger
doku drnekleri alinmasidir. Uygulama alanlar1 muskuler distrofi, mitokondriyal
myopati ve epidermolisis biillosa gibi o dokuya ait hastaliklarin tanis1 amaciyla
olup daha sinirhdir.

3. Preimplantasyon Genetik Test (in vitro fertilizasyon
tedavilerinde)

Preimplantasyon Genetik Tarama: Genellikle ileri anne yasi, tekrarlayan gebe-
lik kayiplar1 ve tekrarlayan negatif IVF sonuglar1 nedeniyle uygulanmaktadir. IVF
oncesi anoploidi taramasi yapilmaktadir.

Preimplantasyon Genetik Tan1: Ebeveynlerde ve ailede bilinen genetik bir has-
talik varliginda genetik agidan normal embriyolar1 segerek transfer etmek ama-
ctyla yapilan genetik testtir. Kistik fibrozis, a-talasemi, hemofili gibi tek gen hasta-
liklari; Xe bagli hastaliklar, dengeli translokasyonlar ve ailesel gecisli mutasyonlar
saptanip o6nlenebilmektedir.
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